	Общероссийская общественная организация
«Всероссийская ассоциация для больных муковисцидозом»

                          123001, Москва, ул. Зоологическая д.15, Тел.,факс (499)2549049

	ГОСУДАРСТВЕННОЕ  УЧРЕЖДЕНИЕ

МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКИЙ НАУЧНЫЙ ЦЕНТР
	[image: image1.png]



	РОССИЙСКИЙ

ЦЕНТР

МУКОВИСЦИДОЗА

	115478, Москва, ул. Москворечье, д.1

Тел. 111-85-80    Факс 324-07-02
	
	117573, Москва, Ленинский пр., д.117

Тел. 936-93-97, E-mail:russia-cf@mtu-net.ru


Директору Департамента медицинской помощи

 детям и службы родовспоможения 

Министерства Здравоохранения Российской Федерации,

 профессору  Байбариной Е.Н.

Глубокоуважаемая Елена Николаевна!

Научно-клинический отдел муковисцидоза МГНЦ РАМН был создан в 1990 году на базе Российской детской клинической больницы. Отдел координирует работу региональных центров как Российский центр муковисцидоза согласно Приказа  Минздрава от 24.09.1993 г. №224.

В 2003 году организовано Московское отделение Российского центра муковисцидоза на базе Детской городской клинической больницы №13 им. Н.Ф.Филатова, где осуществляется активное диспансерное наблюдение 400 больных из Москвы, Московской области и близлежащих регионов РФ. Наряду с большой практической работой сотрудники отдела ведут научные исследования, большая часть которых отражена в кандидатских (22) и докторских (9) диссертациях.

Сотрудники научно-клинического отдела обеспечивают научную разработку современных методов диагностики, лечения и реабилитации больных муковисцидозом, и осуществляют практическое консультирование (диагностика, лечение муковисцидоза) на базе педиатрического отделения  Российской детской клинической больницы Росздрава (Российский центр муковисцидоза) и поликлинического отделения Детской городской клинической больницы №13 им. Н.Ф.Филатова (Московское отделение Российского центра муковисцидоза).

Научная деятельность

Научная деятельность направлена на совершенствование комплексной программы по диагностике, лечению, реабилитации и профилактике муковисцидоза. Для России создание и реализация подобной программы способствует улучшению ранней диагностики муковисцидоза, включая дородовую диагностику и неонатальный скрининг, а также своевременной, адекватной лечебно-реабилитационной и медико-социальной помощи больным муковисцидозом и их семьям.

В организации помощи данному контингенту больных необходимо располагать данными о частоте МВ в РФ в целом, а также в разных субъектах федерации. Этому, наряду с другими важными задачами способствует внедрение в Национальный проект «Здоровье» Федеральной программы обязательного неонатального скрининга на наследственные заболевания, включая муковисцидоз, с 2007 г. Полученные результаты за 2007-2011 годы свидетельствуют о значительном региональном различии (от 1:2500 до 1:17000, в среднем по РФ – 1:10250 новорожденных), что диктует необходимость продолжения программы.

Как Российский центр диагностики и лечения муковисцидоза научно-клинический отдел разрабатывает, научно обосновывает и совершенствует диагностику муковисцидоза, как лабораторную, включая неонатальный скрининг, так и клиническую; продолжает организацию новых региональных центров с налаживанием активного диспансерного наблюдения больных; внедряет единый регистр (в настоящее время в нем отражены данные 2350 больных) и программы подготовки врачей, кинезитерапевтов и медсестер, обеспечивающих лечение больных муковисцидозом. Плановая и систематическая просветительная работа ведется среди родителей, учителей, воспитателей, т.е. тех, кто находится в первичном контакте с больными детьми. Организация и проведение региональных конференций, симпозиумов и семинаров, посвященных проблеме муковисцидоза, а также Национальных конгрессов по муковисцидозу (последний Юбилейный 10 Национальный конгресс по муковисцидозу состоялся 1-2 июня 2011года «Муковисцидоз у детей и взрослых» в г. Ярославле), способствуют знакомству широкой медицинской общественности с данным заболеванием. Очередной 11 Национальный  конгресс по муковисцидозу планируется провести 27-28 мая в г. Москве.
Научное направление «Совершенствование программ диагностики, лечения, научной и медико-социальной адаптации больных муковисцидозом»
Выполнен ряд фрагментов:

а) научно обоснована клиническая эффективность и безопасность применения микросферического панкреатического фермента Креон у детей, больных смешанной и кишечной формами муковисцидоза, что позволило включить Креон в стандарты лечения муковисцидоза в РФ. Полученные результаты вошли частично в 2 докторские и 3 кандидатские диссертации.

б) изучена частота и характер поражения гепато-билиарной системы у детей, больных муковисцидозом, его связь с типами мутаций, возможными модифицирующими генами и коррекция этих нарушений урсодезоксихолевой кислотой (в 2000 году работа была отмечена премией ECFS – European Cystic Fibrosis Society, впервые в истории СССР и РФ(!).

в) в течение ряда лет ведется большая работа по изучению эффективности и безопасности противовоспалительных средств при лечении больных муковисцидозом (МВ) с хронической синегнойной инфекцией: изучена роль субтерапевтических доз макролидов (азитромицин, кларитромицин) и их безопасность при длительном (в течение более 6 лет) лечении;  определено важное клиническое значение альтернирующих курсов преднизолона в дозе 0,3-0,5 мг/кг и меньшее ряда ингаляционных кортикостероидов, как отдельно, так и в сочетании с пролонгированными бронхолитиками (пульмикорт, серетид, симбикорт); изучена клиническая эффективность и безопасность Дорназы-альфа (Пульмозима) в лечении детей, больных МВ.

г) постоянно накапливается опыт по изучению генетических особенностей МВ в РФ, возможностей ДНК диагностики в клинике и по программе «неонатального скрининга»; проведена оценка эффективности программы массового обследования новорожденных на МВ в России, на примере г. Москвы; изучается роль генов модифицирующих клинические  проявления и течение МВ у детей:

установлено отличие характера и частоты мажорных мутаций в гене МВТР, что позволило создать диагностическую панель для эффективной ДНК диагностики МВ в нашей стране; выявлен ряд

новых мутаций в данном гене и описан ряд мутаций, ранее не встречавщихся в РФ; определена роль ряда модифицирующих генов в клиническом разнообразии МВ и целесообразность разработки

новых терапевтических подходов.

д) впервые в мире и в России проведено комплексное исследование функционального состояния почек у детей, больных МВ, позволившее установить частоту и характер их поражения.
е) впервые в нашей стране проведен фармакоэкономический  анализ оказания лечебно-реабилитационной помощи детям с МВ. Показано, что лечение в амбулаторных условиях (включая дневной стационар) и/или домашних условиях при явных психологических и медицинских преимуществах имеет и значительный экономический эффект.

ж) нами были проведены сравнительные исследования диагностической ценности (по заданию МЗ РФ) ряда потовых анализаторов («Макродакт», «Нанодакт», США и Санасол, Венгрия), которые ускоряют, удешевляют, упрощают проведение потового теста» - золотого стандарта» прижизненной диагностики МВ. Полученные объективные, убедительные результаты преимущества «Нанодакта», позволили научно обосновать целесообразность централизованной закупки этих аппаратов в рамках программы Неонатального скрининга МЗ РФ для всех регионов РФ.

з) впервые в нашей стране изучена роль анаэробной инфекции в хронической бронхолегочной патологии при муковисцидозе, доказана возможность ее лабораторной диагностики и разработаны эффективные лечебные комплексы.

Наряду с этим проводится регулярный микробиологический мониторинг бронхолегочного секрета у детей, больных МВ, Москвы и Московской области (посев мокроты на микрофлору и чувствительность к антибиотикам)  каждые 3 месяца. Это позволяет оперативно решать вопросы рациональной антибактериальной терапии больных данного контингента.

д) сотрудниками отдела внедрены в практику в Московском регионе стационарзамещающие технологии – внутривенная антибиотикотерапия на дому, а также активное диспансерное наблюдение больных муковисцидозом.

Изучение проблемы муковисцидоза планируется расширить и углубить по ряду направлений: генетика, иммунология, микробиология, диагностика, лечение и реабилитация больных.

Создана ООО «Всероссийская ассоциация для больных муковисцидозом», которая  поможет координировать усилия ученых, специалистов, врачей, родительских ассоциации, общественных организаций, концентрировать материальные средства с целью их рационального расходования.

Практическая деятельность

В настоящее время налажена дородовая диагностика муковисцидоза в перспективных и информативных семьях (Москва, Санкт-Петербург, Уфа, Томск, Красноярск, Ростов на Дону, Владивосток и некоторые другие региональные центры), что, безусловно, важно для профилактики этой тяжелой патологии.

Основным преимуществом, которое дает неонатальный скрининг, безусловно, является ранняя диагностика МВ и возможность контролировать c первых месяцев жизни течение заболевания и развитие его осложнений, что при адекватном лечении позволяет существенно продлевать и улучшать качество жизни больных данного контингента. Более того, при продолжении программы нам удастся снизить частоту МВ, что наблюдается уже в ряде развитых стран (Великобритания, Италия, Франция).

Важным разделом работы является создание сети региональных центров диагностики и лечения муковисцидоза (в настоящее время уже существуют 52 центра для детей).
а) Диагностика муковисцидоза

1. В научно-клиническом отделе муковисцидоза, который является, согласно приказа Министерства здравоохранения РФ, Российским центром муковисцидоза, и одновременно выполняя функцию его

Московского отделения, проводится клиническая диагностика муковисцидоза среди детей с положительным неонатальным скринингом на муковисцидоз, а также среди больных с бронхолегочной и гастроинтестинальной патологией.

2. Для подтверждения диагноза проводится потовый тест, а при необходимости ДНК-диагностика муковисцидоза.

б) Наблюдение больных муковисцидозом

1. Активное диспансерное наблюдение включает регулярное, как правило, 1 раз в 3 месяца, консультирование каждого больного в центре с целью коррекции проводимой терапии, решения вопроса о целесообразности госпитализации или возможности проведения внутривенной антибактериальной терапии на дому – современной технологии, позволяющей в разы снизить стоимость услуг по сравнению с лечением в стационаре.

2. Исследование функции внешнего дыхания позволяет объективно оценивать общее состояние больного и особенно бронхолегочной системы, темпы прогрессирования изменений в легких, а также эффективность проводимого лечения (антибиотики, муколитики, кинезитерапия и другие).

3. Кинезитерапия и лечебная физкультура – малозатратные, но очень важные компоненты лечения больных, которым специалист научно-клинического отдела обучает родителей и/или самих детей.

4. Стационарное лечение больных осуществляется на базе педиатрического отделения Российской детской клинической больницы  МЗ РФ, где внедряются современные схемы терапии обострений бронхолегочного процесса с введением антибактериальных препаратов только через периферические внутривенные катетеры. При необходимости, совместно с сотрудниками отделений микрососудистой хирургии, эндоскопии, оториноларингологии, торакального и другими, проводятся различные высокотехнологичные манипуляции и хирургические вмешательства.

в) Обмен опытом

1. Сотрудники научно-клинического отдела муковисцидоза, регулярно выезжая в регионы России (1 - 2 раза в месяц), читают лекции, проводят круглые столы, семинары, практические занятия с врачами и родителями больных муковисцидозом, встречаются с представителями администраций регионов для решения вопросов бесплатного лекарственного обеспечения данных больных жизненно необходимыми медикаментами,а также консультируют больных этих регионов.

2. На базе научно-клинического отдела муковисцидоза проходят обучение на рабочих местах специалисты уже созданных региональных центров РФ или планируемых.
3. На базе научно-клинического отдела муковисцидоза обучаются специалисты из центров муковисцидоза стран СНГ (Казахстан, Белоруссия, Молдавия, Азербайджан, Украина, Армения) и Западной Европы (Великобритания, Германия). Сотрудники научно-клинического отдела регулярно участвуют в международных конгрессах и конференциях (Европейское респираторное общество, Европейское общество муковисцидоза, Североамериканская Ассоциация помощи больным муковисцидозом, Европейская ассоциация гастроэнтерологов и гепатологов).

4. Постоянно ведется работа по обновлению информации, помещению научных и медицинских

новостей в области муковисцидоза, ответам на вопросы на сайте www.muкoviscidoz.org и www.cf-rf.ru.

Международное сотрудничество

В 1993 году научно-клинический отдел муковисцидоза и отделение медицинской генетики РДКБ начали активное сотрудничество с учеными ряда стран Западной Европы (Франция, Бельгия, Италия, Германия, Англия). Наиболее значимым следует признать многолетнее взаимовыгодное сотрудничество с Саутгемптонским Университетом и Госпиталем (профессор Дж. Уорнер, доктора: Крис Роллс, Прия Иллангован, Кэти Хилл и др). Результатом этого сотрудничества явилась активизация работы врачей, специалистов, ученых России по созданию (по примеру Великобритании) региональных центров МВ, сеть которых в настоящее время достигла 52. Кроме того, созданная модель сотрудничества Запад-Восток явилась примером и для других нозологий и специалистов (хирурги и эндокринологи РДКБ, психиатры НЦПЗ РАМН). 

В настоящее время мы поддерживаем тесную связь с учеными и врачами многих стран мира. Так в работе последнего Национального конгресса по муковисцидозу в г. Ярославле (1-2 июня 2011г.) участвовали врачи из стран Союзных государств: Молдовы, Украины, Армении, Беларуси, Казахстана и Узбекистана, а также из дальнего зарубежья: Германия и Израиль (Prof. Eitan Kerem и Prof. Batsheva Kerem, Dr. Olaf Sommerburg.
Создание Российского регистра и участие в Европейской программе

Научно-клиническим отделом совместно с сотрудниками НИИ Пульмонологии ФМБА России создана компьютерная программа Российского регистра пациентов с МВ, которая сейчас адаптируется к программе Европейского регистра по МВ, что будет иметь важное значение как для больных МВ в нашей стране, так и, в целом в Европе, способствуя совершенствованию оказания медико-социальной помощи данному контингенту больных. Сотрудник нашего центра входит в состав европейского комитета по неонатальному скринингу. 

Нельзя недооценивать тесное сотрудничество с родительскими ассоциациями и фондами помощи больным муковисцидозом, как Российскими, так и  зарубежными. Без их непосредственного участия многие вопросы организации помощи больным муковисцидозом в России могли остаться нерешенными до сих пор.
Проблемы

1. К сожалению,  в настоящее время уровень оказания медицинской помощи  больным МВ в нашей стране остаётся на низком уровне в большинстве регионов, а квалифицированная помощь больным старше 18 лет производится только в Москве, Санкт – Петербурге и нескольких других мегаполисах. Назрела необходимость создать многоуровневую структуру, состоящую из Российских, окружных, межрегиональных (региональных) центров диагностики и лечения МВ. Больные должны наблюдаться в многопрофильных, хорошо оснащенных больницах, с закрепленными боксами и иметь специализированный штат, а также все жизненно важные лекарственные средства и оборудование.  Лекарственное  обеспечение  в настоящее время осуществляется в недостаточном объёме и несистематически, как в подавляющем большинстве стационаров, так и особенно в амбулаторных условиях.

2. Существующие стандарты по лечению больных МВ не отражают изменений в терапевтических подходах, произошедших в последнее время в развитых странах и закреплено в международных консенсусах по оказанию помощи больным. В программе лекарственного обеспечения больных МВ в настоящее время предусмотрен только один препарат – дорназа альфа. Хотя обеспечение больных МВ этим жизненно необходимым препаратом явило собой прорыв в терапии этого тяжёлого заболевания, однако Программа не предусматривает обеспечение больных данного контингента другими важными препаратами – заместительными пищеварительными ферментами и эффективными антисинегнойными антибиотиками. Из-за несовершенства данной программы  продолжительность жизни этих больных в нашей стране ниже в среднем на 15 лет по сравнению со странами Европейского Союза и Северной Америки, при том, что современное состояние медицины в России позволяет оказывать медицинскую помощь этим больных на международном уровне.

3. Хроническая  инфекция, вызванная синегнойной палочкой (Pseudomonas aeruginosа) наблюдается у 80- 85% больных МВ взрослых и у 45-50% больных детского возраста.  Последняя играет решающую роль в прогрессировании бронхолегочных поражений и служит причиной летального исхода у более, чем 90% больных МВ. В России появились современные  антибиотики для ингаляционного введения - тобрамицин (Брамитоб, Тоби-подхалер), колистимитат натрия (Колистин),  применение которых у данного контингента больных позволяет добиться значительного прогресса в лечении вплоть до эрадикации Pseudomonas aeruginosa. Однако, обеспечение данным видом терапии в настоящее время недостаточное.

В целях дальнейшего улучшения медицинской помощи и лекарственного обеспечения больных МВ в Российской Федерации члены Экспертного совета по МВ считают необходимым принятие ряда неотложных  мер: 

1) Создать и утвердить приказом МЗ вышеуказанную структуру диагностических и лечебно-реабилитационных центров МВ с оснащением современным оборудованием (неинвазивная вентиляция легких, IPV, Vest );

2) Разработать экспертами МЗ РФ в области муковисцидоза консенсус по организации помощи больным муковисцидозом в России и на основе его утвердить новые  стандарты по оказанию медицинской помощи больным МВ в стационарных и в амбулаторных условиях.   
3) Разработать и утвердить федеральную целевую программу диагностики, лечения и социальной помощи больным муковисцидозом с обязательным обеспечением жизненно необходимыми  лекарственным лекарственными средствами – муколитиками, пищеварительными ферментами и современными антибиотиками, включая ингаляционные всех больных МВ на всей территории страны.

4) Изыскать возможность выделения средств в необходимом объёме для реализации программы до 2020 года.

5) Издать методические рекомендации МЗ и СР по муковисцидозу у детей и взрослых.

6) Разработать программу научных исследований по муковисцидозу.

Контакты

1. Администрация - 115478, г. Москва, ул. Москворечье, д. 1. Федеральное Государственное Бюджетное Учреждение «Медико-генетический научный центр» РАМН;

1. Клинические базы:

• Московское отделение Российского центра муковисцидоза - поликлиническое отделение, Детская городская клиническая больница N13 им. Н.Ф.Филатова, Садово-Кудринская улица, д.15., г. Москва, Россия,103001. Тел./факс: (8499) 254-90-49; • e-mail: nikolay.i.kapranov@gmail.com (Капранов Н. И), elenafpk@mail.ru (Кондратьева Е.И), tovika@yandex.ru (Шерман В.Д.)
• стационар – отделение медицинской генетики Российской детской клинической больницы Министерства здравоохранения и социального развития РФ, Ленинский проспект, д. 117, г. Москва, Россия, 117513. Телефон: (8499) 936-93-33, 936-91-33, 936-94-97, • e-mail: russia-cf@mail.ru

• Интернет сайт: www.mukoviscidoz.org, www.cf-rf.ru
Руководитель Российского 

Центра муковисцидоза,

 руководитель НКО муковисцидоза 

ФГБУ «МГНЦ РАМН», заслуженный

деятель науки, профессор                                                                      Н. И. Капранов
Главный научный сотрудник 
НКО муковисцидоза 

ФГБУ «МГНЦ РАМН», профессор                                                     Е.И. Кондратьева
Заведующая отделением муковисцидоза 

ГБУЗ ДГКБ №13 им. Н.Ф. Филатова ДЗМ, к.м.н.                             В.Д. Шерман

